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Resumen 
La Epidermólisis Bullosa (EB), es un grupo de enfermedades genéticas de la piel, 
caracterizada por fragilidad mecánica del epitelio, formación de ampollas espontáneas 
secundarias a traumatismos leves; se clasifica en cuatro grupos; epidermólisis bullosa 
simple (EBS); EB de unión (EBU); EB distrófica (EBD); y EB Kindler (EBK). El objetivo 
de esta  investigación es determinar las características clínicas y distribución por grupos en 
México. Se trata de un estudio de casos, se realizó exploración física e interrogatorio 
dirigido; participaron 23 pacientes, 69.6% familiares y 30.4% esporádicos, 30.4% EBS, 
4.3% EBU y 65.2% EBD. Las características clínicas más frecuentes fueron aplasia cutis, 
ampollas generalizadas, secuelas de piel atrófica, la frecuencia de pseudosindactilia en 
manos y pies fue mayor a lo reportado previamente.  
 
Palabras claves: Epidermólisis bullosa, clasificación clínica, pacientes mexicanos  
 
Abstrac 
 Epidermolysis Bullosa (EB), is a group of genetic diseases of the skin, 
characterized by mechanical fragility of the epithelium, Formation of spontaneous blisters 
secondary to minor trauma; Is classified into four groups; Epidermolysis bullosa simple 
(EBS); EB of binding (EBU); Dystrophic EB (EBD); And EB Kindler (EBK). The 
objective of this research is to determine the clinical characteristics and distribution by 
groups in Mexico. It is a case study, physical examination and directed interrogation; 23 
patients participated, 69.6% were family members and 30.4% were sporadic, 30.4% were 
BSE, 4.3% were EBU and 65.2% were EBD. The most frequent clinical features were 
aplasia cutis, generalized blisters, sequelae of atrophic skin, the frequency of 
pseudosindactilia in hands and feet was greater than previously reported. 
 
Key words: Epidermolysis bullosa, clinical classification, Mexican patients 
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Introducción 
La Epidermólisis Bullosa (EB) es un grupo heterogéneo de enfermedades 
genéticamente determinadas, se caracterizan por marcada fragilidad mecánica del tejido 
epitelial, formación de ampollas de manera espontánea y/o a los traumatismos leves o 
moderados, erosiones y úlceras con un periodo prolongado de curación (Fine et all, 2014).  
Los síntomas son secundarios  a defectos estructurales en las proteínas de unión de 
epidermis y dermis (Almeida et al, 2002). 
 
La enfermedad fue descrita por primera vez por Von Hebra en 1870 la denominó 
erblichen pemphigus, siguieron diversos reportes, entre ellos la denominación se enfocaba 
en sus características de herencia y formación de ampollas; fue en 1886 que Köebner 
sugiere el término Epidermólisis Bullosa Hereditaria para describir a una familia con 
lesiones ampollosas (Bauer 1977;  Fine et al 1999). 
 
La Epidermólisis Bullosa se divide en cuatro grupos de acuerdo a la localización del 
defecto en el extracto de las capas de la piel, estos grupos son: Epidermólisis Bullosa 
Simple (EBS) el defecto se encuentra en las queratinas de la epidermis, Epidermólisis 
Bullosa Unión (EBU) el defecto se encuentra en las proteínas de la membrana basal que se 
encargan de la unión de la epidermis con la dermis, Epidermolisis Bullosa Distrófica (EBD)  
el defecto se observa  en las fibras de anclaje localizadas en la dermis, Epidermólisis 
Bullosa tipo Kindler (EBK) el defecto es mixto ya que se puede presentar en todas las capas 
de la piel (Fine et al 2000;  Dragos et al 2003;  Solovan et al 2005;  Fine et al 2014; 
Youssefian, et al 2016; Lai, McGrath 2010; Sousa et al 2012).  
 
Los cuatro grupos comparten las características de piel frágil, con aparición de 
ampollas de manera espontánea o a los traumatismos que van de  leves a moderados, la 
EBS se caracterizan por tener un patrón de herencia autosómico dominante, lesiones 
pequeñas generalmente localizadas a las áreas de fricción que sanan sin dejar cicatrices ni 
piel atrófica, la EBU es el grupo con la menor frecuencia, de manera clásica se divide en 
tipo Herlitz y no Herlitz ambas con un patrón de herencia autosómico recesivo, la EBD este 
grupo comprende patrones de herencia autosómicos tanto recesivos como dominantes y se 
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caracteriza por la fragilidad de la piel, piel atrófica, pterigión, anoniquia y la formación de 
millia, La EBK un tipo raro de EB 250 paciente descritos en el mundo, es autosómico 
recesivo, con clínica que se sobrelapa con los demás tipos de EB con mayor incidencia de 
atrofia acral, fotosesibilidad y poikiloderma su diagnóstico es histopatológico y molecular 
(Solovan et al 2005;  Fine et al 2000; fine et all 2014; Youssefan et al 2015;  Pfender, 
Lucky 2006; Lai, MCgrath 2015). 
 
La frecuencia de la EB es variable se ha reportado en Estados Unidos según el 
Registro Nacional de Epidermólisis Bullosa (NEBR), ocurren 50 casos por cada millón de 
recién nacidos vivos, de éstos casos el 92% son de EBS, 5% EBD, 1% EBU, 250 casos de 
EBK reportados a nivel mundial y un 2% quedan sin clasificar. En el norte de Irlanda se 
reportaron 48 casos en 23 años con la siguiente frecuencia por grupos 65% fueron EBS,  
25% EBD, y un 2% fueron EBU (Rigoni 2005).  En Noruega la incidencia es de 54 por 
millón de nacidos vivos, en Croacia es de 9.6 y en Japón 7.8, es Eslovenia 14 casos por 
millón, Escandinava 1-14 por millón, Escocia 28.6 por millón (Dragos et al 2003). 
 
La distribución de la EB es desconocida en México así como la historia natural de la 
enfermedad y las características clínicas más importantes. El propósito de este estudio es 
determinar  las características clínicas presentes en los pacientes mexicanos con EB para 
identificarlos y clasificarlos por grupos y tipos para de esta manera poder otorgar una 
asesoría, seguimiento y tratamiento adecuado y manejar oportunamente las complicaciones 
que se presentan.  Así como conocer la distribución por grupos de estos pacientes.  
Este estudio sirve de base para la realización de futuras relaciones genotipo-
fenotipo, al delimitar las características clínicas de estos pacientes. 
Objetivo General 
Determinar las características clínicas y la distribución de los grupos de 
Epidermólisis Bullosa  en una muestra de pacientes mexicanos. 
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Justificación 
El diagnóstico del médico familiar o en algunos casos del médico especialista no es 
el adecuado al realizarlos basados en ideas antiguas, lo que conlleva a un mal tratamiento y 
asesoría así como a el abandono de la consulta por parte del paciente. 
La morbi-mortalidad varía según el tipo de EB que sea y al grupo al que pertenecen, 
las complicaciones más comunes son: muerte neonatal secundaria a desequilibrio 
hidroelectrolítico y/o infecciones, cicatrices atróficas, manchas hiper o hipo crómicas, 
alopecia, caída prematura de los dientes permanentes y pseudosindactilia en manos y pies. 
En México no se conoce la frecuencia de las EB así como las características 
clínicas, historia natural, morbi-mortalidad, de este grupo de patología, solo existen 
reportes en donde se mencionan las mutaciones más comunes en pacientes mexicanos con 
EBD. Por lo que es indispensable conocer la evolución clínica de la EB. 
Diseño Metodológico 
Estudio transversal, serie de casos. Participaron pacientes de la fundación DEBRA
1
  
Monterrey y pacientes que acudieron a la consulta externa de dermatología y genética del 
Hospital Valentín Gómez Farías (ISSTE). Se realizó el diagnóstico de EB a partir de los 
criterios del segundo consenso para la clasificación de EB en el 2000 (SCCEB) (Fine et al 
2000). 
Se realizó un análisis clínico a partir de la revision sistemática de los pacientes, 
características e historia clínica así como exploración física. Se realizó la historia clínica 
familiar y árbol genealógico para identificar si existe expresividad variable y detectar, de 
ser posible patrón de herencia. 
Resultados 
Se revisaron 23 pacientes con diagnóstico de EB de acuerdo a los criterios del 
SCCEB (Fine et al 2000). Cada paciente con historia clínica y árbol genealógico de los 
cuales, 13 pacientes fueron del sexo femenino y 10 del sexo masculino, en un rango de 
edad de 3 a 58 años (media de 20.4). 
                                            
1
 Dystrophic Epidermolysis Bullosa Research Association (DEBRA) capitulo Monterrey, Asociación voluntaria 
sin fines de lucro, dedicada a promover mejor calidad de vida para los pacientes con EB. 
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De los pacientes analizados, 16 fueron casos familiares y 7 casos esporádicos, al 
separarlos por grupos se clasificaron: 7 como EBS, 1 como EBU y 15 como EBD. 
Tabla 1.- Grupos de EB poblaciones de USA, Irlanda y México 
              Presente estudio                    USA                            Irlanda del norte    
                Mexico                                NEBR                                                    Rigoni 2005                             
EB 
EPIDERMOLISIS BULLOSA SIMPLE   n  7 
Número de caso. 6 9 10 11 16 17 18 TOTAL % 
Caso familiar (Fa) 
Esporádico (E) 
E E Fa Fa E Fa Fa Fa:E 
4:3 
 
Edad (años) 15 30 20 17 3 16 4 3-30  
Sexo F F F F M M F M:F -2:5  
Aplasia cutis al 
nacimiento 
+ + + + - - + 5/7 71.4 
Ampollas 
generalizadas 
+ - - - - + + 3/7 42.9 
Ampollas 
localizadas 
- + + + + - - 4/7 57.1 
Millia - - + + - - - 2/7 28.6 
Piel atrófica - - - - - + - 1/7 14.3 
Alopecia 
secundaria 
- + - - - - - 1/7 14.3 
Miopía + + - - - - - 2/7 28.6 
Catarata - - - - - - - 0/7 0 
Ceguera unilateral - + - -  - - 1/7 14.3 
Ulceras cornéales - - - - - - - 0/7 0 
Caries + - - - - - - 1/7 14.3 
Gingivitis + - - - - - - 1/7 14.3 
Estenosis 
esofágica 
+ + - - - - - 2/7 28.6 
Microstomía - - - - - - - 0/7 0 
Anquiloglosia + - - - - - - 1/7 14.3 
Estreñimiento + + + + - + - 5/7 71.4 
Pseudosindactilia + + - - - - - 2/7 28.6 
50 
casos 
por 
millón 
de 
nacido
s 
vivos 
48 
caso
s en 
23 
años
. 
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23 casos en 6 años 
manos 
Pseudosindactilia 
pies 
+ + - - - - - 2/7 28.6 
Pérdida de uñas 
manos 
+ + + + - - - 4/7 57.1 
Pérdida de uñas 
pies 
+ - + + - - - 3/7 42.9 
EB
S 
30% 92% 65% 
EB
U 
4% 2% 2% 
EB
D 
66% 5% 25% 
 
Fuente: Elaboración propia en base a Dragos, 2003. 
 
Tabla 2.- Datos clínicos en pacientes con EBS 
 
Tabla 3.- Datos clínicos en pacientes con EBU. 
EPIDERMOLISIS BULLOSA DE UNIÓN n 1 
Número de caso 7 TOTAL % 
Caso Familiar 
(fa) 
Esporádico (E)  
E Fa:E 
0:1 
 
Edad (años) 5
8 
58  
Sexo F M:F – 0:1  
Ampollas 
localizadas 
+ 1/1 100 
Estenosis 
esofágica 
+ 1/1 100 
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Estreñimiento + 1/1 100 
Pseudosindactili
a manos 
+ 1/1 100 
Pseudosindactili
a pies 
+ 1/1 100 
Pérdida de uñas 
manos 
+ 1/1 100 
Pérdida de uñas 
pies 
+ 1/1 100 
 
Tabla 4- Datos clínicos en pacientes con EBD. 
EPIDERMOLISIS BULLOSA DISTRÓFICA n 15 
Numero de caso 1 2 3 4 5 8 12 13 14 15 19 20 21 22 23 Totales % 
Familiar (Fa) 
Esporádico (E)  
E E Fa Fa Fa E Fa Fa Fa E Fa Fa Fa Fa Fa 11:4 
Fa:E 
 
Edad (años) 17 48 12 22 24 7 35 13 10 10 26 10 8 31 34 Rango 7-48  
Sexo F F M M F M F M F M M F M F M M:F – 8:7  
Aplasia cutis al 
nacimiento 
- + - + + + - - - - - + - - + 6/15 40 
Ampollas 
generalizadas 
+ + + + + + + + + + + + + + + 15/15 100 
Ampollas 
hemorragicas 
- - - - - - - - - - + - - - - 1/15 6.6 
Millia - - - - - - - - - - - + - - - 1/16 6.6 
Piel atrófica + + + + + + + + + + + + + + + 15/15 100 
Alopecia secundaria - + - - - - - + + + - + - + - 6/15 40 
Miopía + - + - - - - + + - + - - + - 6/15 40 
Catarata - - + - - - - - - - - - - - - 1/15 6.6 
Caries + + - - - + - + + + + + - - - 8/1 53.3 
Gingivitis + - - - + - - + - + + + - - - 6/15 40 
Estenosis esofágica + + - + - + + + + - + + - - + 10/15 66.7 
Microstomia - - - - - - - + - - - - - - - 1/15 6.6 
Anquiloglosia - - - - - -  + - - - - - - - 1/15 6.6 
Estreñimiento - - + - + + + + + + + + + + + 12/15 80 
Pterigium 
secundario 
- - - + - - - + - + + - - - + 5/15 33.3 
Pseudosindactilia 
manos 
+ + + + + + + + + + - + + + + 14/15 93.3 
Pseudosindactilia 
pies 
- + + + - + + + + + - + + - + 11/15 73.3 
Pérdida de uñas + + + + + + + + + + - + + + + 14/15 93.3 
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manos 
Pérdida de uñas 
pies 
+ + + + + + + + + + - + + + + 14/15 93.3 
Talla baja 
secundaria 
+ - ? ? ? ? - + + + - - - - - 4/11 36.4 
 
Tabla  5.- Porcentaje de las características clínicas encontradas  
Según cada grupo de EB, así como una comparativa de estudios previos 
Manifestación es 
Clínicas 
EBS 
% 
EBU 
% 
EBD 
% 
Fine 2004 (n 17-
1092) 
 
EBS    EBU    EBD 
Fine 2005 
 
 
EBS    EBU    EBD 
Miopía 28.6 0 40 14.55 15.84 29.5    
Catarata 0 0 6.6 0.78 0.79 2.53    
Erosion Corneal 0 0 6.6 3.22 36.38 35.99    
Pseudosindactilia 
manos 
28.6 100 93.3    1.75 6.26 47.43 
Fuente:  Fine et all, 2004; Fine et all, 2005  
 
Discusión 
La Epidermólisis Bullosa es una enfermedad hereditaria de la piel rara, 
caracterizada por lesiones ampollosas que se forman al traumatismo leve o moderado, las 
alteraciones en las proteínas que se encargan de la unión de la piel propician la separación 
de las capas de la misma, engloba a cuatro grandes grupos según la localización del defecto 
en los extractos de la piel, puede ser: EBS que de manera general son autonómicas 
dominantes, inician al nacimiento o a la deambulación y se presentan lesiones localizadas o 
generalizadas, sin dejar piel hipo y/o atrófica. 
El desprendimiento de la piel es a nivel de epidermis por defecto en las queratinas 5 
y 14, estas queratinas se expresan de manera tejido-especifico en la epidermis y el defecto 
en ellas causa el desprendimiento de la piel a este nivel; las  mutaciones en los genes KRT5 
y KRT14 localizados en los cromosomas 17 y 12 respectivamente. 
La EBU de herencia autosómica recesiva, inicia al nacimiento, el tipo Herlitz es 
letal, el segundo tipo de EBU es más frecuente con aumento del cuadro clínico en la 
adolescencia, desprendimiento de la piel a nivel de la unión de la capa de la epidermis con 
la dermis denominada membrana basal, afecta principalmente la lámina lúcida que es una 
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estructura de la membrana basal y sus proteínas entre ellas el colágeno VIII regulado por el 
gen COL17A1, la integrina α6β4, reguladas por los genes ITGA6 e ITGB4 así como la 
proteína más importante de la lámina lúcida la laminina 5 regulada por los genes LAMA3, 
LAMB3 y LAMC2. 
 En la EBD  la herencia puede ser tanto autosómica dominante como recesiva, se 
caracteriza por piel con secuelas de las lesiones (atrófica) anoniquia, pseudosindactilia y 
estenosis esofágica, estas alteraciones son secundarias a la separación que se observa por 
debajo de la lámina densa localizada en la base de la membrana de la epidermis  en donde 
se acumulan las fibras de anclaje, formadas por colágeno tipo 7, el único gen implicado en 
este grupo es el de COL7A1. 
Esto se puede deber a diversos factores entre los que destacan, muerte al nacimiento 
de los tipos letales los cuales no son identificados apropiadamente, por lo que no se registra 
EB como causa de muerte, tipos con manifestaciones leves, razón por la que los pacientes 
no acuden a la consulta, y abandono de la consulta por parte de los pacientes y sus 
familiares al no recibir de parte de sus médicos tratantes la información y manejo adecuado 
de la enfermedad. 
De los 23 pacientes revisados, 13 son del sexo femenino y 10 del sexo masculino, 
con una relación M:F de 1.3:1 la cual es la esperada en las enfermedades en donde el patrón 
de herencia reportado es autosómico, sin que se reporten (hasta la fecha) casos con herencia 
ligada al X. 
Con un rango de edad de 3 a 58 años, con una media de 20.4, el diagnóstico de EB 
debe de realizarse al presentarse las primeras manifestaciones clínicas (al nacimiento, inicio 
de la deambulación, adolescencia)  por lo que se esperaba un aumento en los pacientes con 
edades de entre 0 a 8 años, sin embargo, es hasta que los pacientes han pasado por diversas 
consultas (y se han realizado diversas iatrogenias) que se realiza el diagnóstico de EB.  
A pesar de ello, las razones principales de este resultado son: la mortalidad infantil, 
el abandono de la consulta por los pacientes y la pérdida de contacto con ellos por falta de 
interés manifiesta de los padres al no ofrecerles soluciones satisfactorias a las alteraciones 
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que presentan los afectados, la mayoría de los pacientes con EB que continúan son 
pacientes adultos conscientes de que los tratamientos están en fase de investigación y se 
ofrecen como voluntarios para participar en estudios clínicos o experimentales que 
contribuyan al mejor conocimiento de la EB y a tratamientos definitivos. 
De los 23 pacientes revisados 16 fueron casos familiares y 7 fueron casos 
esporádicos, los casos esporádicos se consideran mutaciones de novo; de los pacientes con 
EBS  el 42.86% fue esporádico y 57.14% casos familiares en una enfermedad que se 
considera de herencia autosómica dominante, los casos esporádicos son considerados 
mutaciones de novo y en el caso familiar de los pacientes 10 y 11, son hermanas con la 
madre afectada, el caso 17 presento un hermano aparentemente afectado que fue pérdida al 
nacimiento, el caso número 18 existen familiares afectados en un árbol genealógico lo que  
indica una herencia autosómica recesiva, sin embargo, las  características clínicas del 
paciente la agrupan en las EBS, al no dejar cicatrices atróficas y presentarse sólo en zonas 
localizadas, por clínica otra opción es incluirla en el tipo EBU-ABG, que inicia al 
nacimiento y con aumento de alteraciones secundarias al llegar a la adolescencia. El estudio 
microscópico  da la pauta para hacer la distinción por lo que es el paso a seguir. 
De los pacientes que se encuentran en el grupo de las EBD, 26.67% casos son 
esporádicos y el  73.33% son casos familiares, la característica clínica más constante fue la 
pseudosindactilia en pies y manos en  porcentaje mayor al reportado previamente en la 
literatura mundial. 
Se observó que la mayoría de nuestros pacientes se concentran en la región centro-
norte del país, existen dos posibles razones para esta distribución: uno que la captación de 
los pacientes fue en clínicas de concentración en el occidente y en el norte del país y que 
por distancia no se captaran los pacientes del sur, dos que la EB se presente más en donde 
predominan los mestizos, lo cual indicaría un componente genético diferente en las 
regiones en donde predominan indígenas. 
La frecuencia por grupos de EB según los reportes mundiales, el grupo más 
frecuente es de las EBS, en segundo lugar las EBD y en último lugar las EBU (Vease tabla 
1). Sin embargo en nuestro estudio, la relación por grupos fue diferente, se encontró con 
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mayor frecuencia la EBD con 15 pacientes de 23 (65.2%) después la EBS con 7 pacientes 
de 23 (30.4 %) y en menor frecuencia al igual que en los reportes previos EBU con 1 
paciente de 23 (4.3 %). 
Esto puede tener diversas explicaciones: La no identificación de los tipos de EBS 
por ser una enfermedad que después de pasar un periodo crítico al nacimiento no vuelve a 
presentar manifestación incapacitantes para el paciente,  otra explicación estaría en el 
componente genético de la muestra analizada de la población mexicana que pudiera 
enmascarar las características clínicas de los tipos de EBS, otra opción es un efecto 
poblacional (fundador, cuello de botella etc.) que disminuyera la presencia de las 
mutaciones que originan la EBS en la república mexicana. 
Estudios previos en pacientes mexicanos enfocados a detectar las mutaciones en las 
EBD se encontró que sólo un 3.38% de las mutaciones estaban reportadas previamente el 
resto fueron mutaciones específicas para nuestra población, esto puede refuerza la teoría de 
que el componente genético en la población mexicana influye en la presentación de la 
enfermedad (Salas et al, 2006 ). 
Cabe aclarar que los porcentajes de los grupos de EB a nivel mundial solo sirven de 
referencia ya que es imposible hacer la comparación debido a las diferencias en la 
captación y número de pacientes descritos en estas poblaciones. 
En el grupo de las EBS las características clínicas coincidieron con las reportadas en 
la literatura. Aun cuando la frecuencia varío al encontrarse de manera predominante aplasia 
cutis localizada al nacimiento. Se enumeran en orden descendente de frecuencia aquellos 
signos clínicos que se presentan en una frecuencia mayor al 50%; aplasia cutis al 
nacimiento (71.4 %) signo clínico que nos puede indicar el diagnóstico correcto al 
nacimiento, estreñimiento (71.4 %), ampollas localizadas (57.1 %) y pérdida ungueal en 
manos (57.1 %). La pseudosindactilia fue menos frecuente que en las EBD de este mismo 
estudio, pero la frecuencia esta aumentada en relación a estudios previos, por las razones 
descritas en el apartado de pseudosindactilia. 
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En el grupo de las EBU los signos clínicos principales; ampollas localizadas,  
estenosis esofágica, estreñimiento, pseudosindactilia en manos y pies así como pérdida 
ungueal en manos y pies. 
La paciente que se incluye en el Grupo de las EBU es un caso esporádico, EBU es 
considerada autosómica recesiva, lo cual puede deberse a el desconocimiento de la historia 
familiar por parte del afectado, o a que se encontrara el gen afectado de manera latente en 
ambas familias sin afectados, aquí no encontramos tipo Hertliz por ser este el tipo letal, con 
sobre-vida de 30-45 días aproximadamente. No es confiable un porcentaje de las 
características clínicas al contar sólo con un paciente. 
Al analizar  las manifestaciones clínicas en el grupo de EBD se encontró en un 
100% de frecuencia; ampollas generalizadas y piel atrófica, lo que indica la importancia de 
estos dos signos clínicos al hacer el diagnóstico de EB agruparlas dentro de las EBD. En 
una proporción mayor al 50% en orden de frecuencia descendente Pseudosindactilia de 
manos y pies (93.3 y 73.3% respectivamente), pérdida ungueal en manos y pies (93.3%), 
estreñimiento (80%), estenosis esofágica (66.7%), caries (53.3%). 
Al analizar las manifestaciones clínicas se puede observar que las más constantes, 
en general  (> del 50%) fueron: aplasia cutis al nacimiento (50%), ampollas generalizadas 
(68.8%), secuelas de piel atrófica (68.8%), estenosis esofágicas (62.5%), estreñimiento 
(75%), pseudosindactilia en manos (81.2%), pseudosindactilia en pies (68.8%), pérdida 
ungueal en manos (93.8%)  y pérdida ungueal en pies (87.5%). 
Se discute en este apartado características clínicas reportadas en estudios previos 
como son las oftalmológicas y pseudosindactilia. 
Al buscar la fisiopatología de las alteraciones cornéales no se encontró un 
mecanismo descrito en la literatura, sólo existe un estudio histopatológico describiéndolas. 
Este reporte se originó de un paciente con EB, que dono para la investigación el tejido 
dañado al fallecer. 
En este reporte se encontró: áreas extensas de inflamación  conjuntival, las células 
caliciformes se encontraron preservadas y sin información de la estructura epitelial y de  la 
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densidad celular de las células caliciformes. En la córnea se observó un epitelio irregular, 
destrucción y/o duplicación de la membrana de Bowman, cicatrices y pannus fibro-vascular 
superficial.  
Inmunohistoquímica y microscopía electrónica inmune, para la identificación de los 
diferentes tipos de colágenos presentes en la córnea,  
Alteraciones oftalmológicas (Ver tabla no. 5), miopía, se presentó con mayor 
frecuencia en el grupo de las EBD, al igual que lo reportado previamente aunque en 
diferente porcentaje esto puede ser debido al tamaño de la muestra. En el caso de las 
cataratas también fueron más frecuentes en el caso de las EBD, al igual lo reportado. 
La pseudosindactilia cutánea es una característica clínica secundaria al proceso de 
lesiones y cicatrización que se da en manos y pies, inicia en diferentes etapas dependiendo 
del grupo al que pertenezca el paciente, se observa con mayor frecuencia en las EBD, e 
inicia con limitación a la extensión de los dedos por pterigión cicatrizal, y evoluciona 
cerrando los espacios interdigitales hasta formar el mitten (guante). 
La pseudosindactilia cutánea en manos se presenta con mayor frecuencia en los 
pacientes con EBD, al igual que lo reportado previamente, sin embargo la diferencia en la 
proporción es notoria, esto puede deberse a que ellos manejan pacientes con EB 
diagnosticados tempranamente, por lo que evitan de manera oportuna la pseudosindactilia 
en el caso de las EBS y baja el porcentaje de pacientes con EBU y EBD con esta alteración 
secundaria. 
La frecuencia de la EB a nivel mundial es desconocida solo se tienen estimaciones 
que en la mayoría de los casos los mismos artículos señalan como sesgadas y/o aproximada  
de estos pacientes, debido a que enfrentan los mismos problemas para la captación de 
pacientes en todas las poblaciones, el registro más confiable es el realizado por la NEBR en 
Estados Unidos de Norteamérica. 
Es importante el diagnóstico certero y oportuno, así como el reconocimiento por 
parte del médico especialista, de la EB,  sus grupos y tipos para lograr una asesoría 
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adecuada para los padres así como un mejor tratamiento; al nacimiento, de seguimiento así 
como de las secuelas de la EB.  
De esta manera se pretende que los pacientes disminuyan las iatrogenias provocadas 
por falta de información en los pacientes o en los médicos tratantes. 
Se realizó el diagnóstico por grupo apegándose a las características clínicas más 
importantes por grupos según  y a los algoritmos presentes en el SCCEB, para evitar el 
diagnóstico incorrecto y la alteración en la frecuencia de las características clínicas por 
grupo.  
Conclusiones 
Las características clínicas más frecuentes en los pacientes con EB, fueron aplasia 
cutis al nacimiento, ampollas generalizadas, secuelas de piel atrófica, estenosis esofágica, 
estreñimiento, pseudosindactilia en manos, pseudosindactilia en pies, perdida ungueal en 
manos y pérdida ungueal en pies. 
La EB distrófica presentó como signos clínicos principales: ampollas generalizadas 
y piel atrófica (100%), pseudosindactilia de manos y pies (93.3 y 73.3 % respectivamente), 
pérdida ungueal en manos y pies (93.3%), estreñimiento (80%), estenosis esofágica 
(66.7%) y caries (53.3%). 
La EB simple presentó como signos clínicos principales: aplasia cutis al nacimiento 
(71.4%), estreñimiento (71.4%), ampollas localizadas (57.1%) y pérdida ungueal en manos 
(57.1%). 
En la EB de unión no se obtuvieron loa porcentajes de los signos clínicos por el 
número de casos. 
La frecuencia de la Pseudosindactilia en manos y pies fue mayor en todos los 
grupos que lo reportado previamente. 
La frecuencia de las alteraciones oftalmológicas por grupo fue similar a las 
reportadas previamente. 
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 Con  el estudio se determinó las características clínicas más frecuentes por grupos 
en la población estudiada, es una herramienta util para que el médico clínico pueda proveer 
la asesoría y los tratamientos adecuados. 
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